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RESUMEN 
Introducción: las alteraciones cromosómicas son cambios que afectan el número y 
la estructura de los cromosomas. El riesgo de padecer una enfermedad genética 
cromosómica aumenta con el incremento de la edad materna. La amniocentesis 
constituye un importante medio de diagnóstico prenatal citogenético para la 
detección temprana de las mismas.  
Objetivo: analizar el comportamiento del programa de diagnóstico prenatal 
citogenético en la provincia de Pinar del Río durante el año 2013. 
Material y método: se realizó un estudio descriptivo, retrospectivo y de corte 
longitudinal al total de gestantes con indicación de amniocentesis durante el año 
2013 en la provincia de Pinar del Río, analizando los principales parámetros 
relacionados con el diagnóstico prenatal citogenético. 
Resultados: en el período analizado se realizaron un total de 481 estudios 
prenatales, siendo el municipio de Pinar del Río el de mayor número de casos. La 
edad materna avanzada constituye la principal indicación y se diagnosticaron un 
total de 10 casos positivos para un 2.3%.  
Conclusiones: en el diagnóstico prenatal citogenético se logró precisar el cariotipo 
fetal en las gestantes con riesgo, por lo que continúa siendo el DPC un importante 
programa en la detección precoz de cromosomopatías, proporcionando un punto de 
partida para un adecuado asesoramiento genético a la familia.  
DeCS: Diagnóstico prenatal/métodos; Anomalías congénitas.  
 
ABSTRACT  
Introduction: Chromosomal abnormalities are changes that affect the number and 
structure of chromosomes. The risk of a chromosomal genetic disease increases 
with increasing maternal age. Amniocentesis is an important means of cytogenetic 
prenatal diagnosis for early detection of the same.  
Objective: To analyze the behavior of the program of prenatal cytogenetic 
diagnosis in the province of Pinar del Rio in 2013.  
Material and methods: A descriptive, retrospective study slitting the total of 
pregnant women was performed with amniocentesis indication in 2013 in the 
province of Pinar del Rio, analyzing the main parameters related to the cytogenetic 
prenatal diagnosis.  
Results: In the analyzed period a total of 481 prenatal studies were conducted, 
with the city of Pinar del Río the highest number of cases. Advanced maternal age 
is the main display and a total of 10 positive cases were diagnosed to 2.3%.  
Conclusions: prenatal cytogenetic diagnosis was achieved clarify the fetal 
karyotype in pregnant women at risk, so the DPC remains an important program in 
the early detection of chromosomal abnormalities, providing a starting point for 
proper genetic counseling to the family.  
DeCS: Prenatal diagnosis/methods; Congenital abnormalities.  
 
 INTRODUCCIÓN  
El diagnóstico prenatal citogenético (DPC) en gestantes en riesgo, incluida la edad 
materna avanzada, forma parte del Programa cubano de Diagnóstico, Manejo y 
prevención de enfermedades genéticas y defectos congénitos, y tiene como 
objetivo brindar la oportunidad a las gestantes con riesgo de tener descendencia 
afectada por aberraciones cromosómicas de conocer en la etapa prenatal si el 
producto de la concepción está afectado, a fin de tomar decisiones reproductivas de 
acuerdo con sus intereses.1, 2, 3, 4,5, 6  
Este programa se introduce en Cuba en la década del 80, al iniciarse en 1984 el 
Subprograma de Diagnóstico Prenatal Citogenético en el Centro Nacional de 
Genética Médica (CNGM) que se extiende posteriormente a todas las provincias del 
país.1, 2  
Los defectos cromosómicos son una importante causa de enfermedad y mortalidad, 
y las cromosomopatías se encuentran entre las principales causas de la pérdida 
gestacional en alrededor del 50% de los abortos espontáneos del primer trimestre.1, 
3, 4, 6,7  
Está demostrado que el riesgo de tener un hijo afectado con una cromosomopatía 
se incrementa con la edad materna avanzada, en especial, después de los 35 años, 
no solamente en Cuba, sino en el mundo, hecho que propicia la realización de 
programas preventivos de salud.4, 5  
El DPC de cromosomopatías, incluye dos pasos fundamentales: la identificación de 
las gestantes con riesgo y la aplicación de la prueba diagnóstica a través de 
procedimientos invasivos para la obtención de las células fetales. Su objetivo es 
establecer de forma precoz la existencia de una anomalía cromosómica fetal.2, 4, 8,9  
En la provincia de Pinar del Río se consolidó el diagnóstico citogenético en el año 
2007 y varios estudios científicos y publicaciones en este campo han sido realizados 
a partir de esta fecha hasta el año 20129, por lo que este trabajo persigue como 
objetivo fundamental analizar el comportamiento del programa de diagnóstico 
prenatal citogenético en la Provincia de Pinar del Río durante el año 2013, en 
cuanto a grupos de edades en que se distribuyen las gestantes captadas, motivo de 
indicación de la amniocentesis y principales resultados del examen e índice de 
positividad.   
MATERIAL Y MÉTODO  
Se realizó un estudio retrospectivo descriptivo de los resultados del DPC en líquido 
amniótico durante el año 2013. El método utilizado para recolectar la información 
fue a través del Registro de DPC del Laboratorio de Citogenética del Centro 
Provincial de Genética Médica de Pinar del Río. Los datos recopilados fueron: 
número de diagnósticos prenatales realizados, municipio, edad de la paciente, edad 
gestacional, criterio para la indicación del estudio citogenético, y resultado del 
cariotipo fetal (desglosado en normal, sin resultado, no concluyente y positivo).  
Las indicaciones para los DPC realizados fueron:  
- Avanzada edad materna (35 años y más).  
- Un progenitor portador de reordenamiento cromosómico balanceado.  
- Hijo previo con síndrome de Down u otras enfermedades cromosómicas.  
- Historia familiar de malformaciones congénitas y otras alteraciones de etiología 
supuestamente cromosómica.  
- Diagnóstico del sexo fetal en mujeres portadoras de enfermedades ligadas al 
sexo.  
- Hallazgos ultrasonográficos de defectos congénitos fetales compatibles con 
alteraciones cromosómicas.  
Los estudios cromosómicos se realizaron a partir de células fetales contenidas en el 
líquido amniótico, obtenido por amniocentesis practicada a las gestantes entre las 
16-20 semanas de gestación. Los cultivos fueron realizados de acuerdo con los 
métodos convencionales. En todos los casos se realizaron las tinciones 
cromosómicas de rutina con bandas GTG, analizándose al menos 10 metafases de 
diferentes frascos de cultivos en casos normales. Otras técnicas de bandeo (C y 
NOR) fueron utilizadas en casos necesarios, de acuerdo con los hallazgos 
individuales.  
 RESULTADOS  
En el año 2013 se realizaron 481 diagnósticos prenatales en líquido amniótico 
donde predominó como motivo de indicación la edad materna avanzada (EMA). con 
el 72.34% de los casos. Dentro de la indicación otros estudiosestuvieron incluidos 
los casos remitidos al laboratorio por alteraciones en los marcadores bioquímicos en 
suero materno que daban un riesgo elevado de Síndrome Down, las gestaciones en 
adolescentes, estudios moleculares y la ansiedad materna.  
Como se puede observar en la tabla 1, el diagnóstico prenatal citogenético fue 
indicado, en todos los municipios, principalmente a aquellas gestantes entre 35 y 
40 años, que constituyeron el 63.82% del total estudiado, en correspondencia a 
que las gestantes conocen que a partir de 35 años, el riesgo de tener un hijo con 
algún desorden cromosómico aumenta, por lo que solicitan el examen. Entre los 
municipios con mayores porcentajes de indicación de DPC se encuentran: La Palma 
con un 80% de indicaciones por esta causa, Mantua con 80%, Consolación del Sur 
con 74.11% y Minas de Matahambre con un 74.07%.  
En el caso de las gestantes mayores de 41 años se realizaron un total de 41 DPC 
con un 8.52%. Los municipios en los que son mayores los porcentajes son Guane 
con 28.59% Viñales con un 15% y el Policlínico universitario "Pedro Borrás" de 
Pinar del Río con un 14.28%.  
En el grupo que abarca a las indicaciones por antecedentes familiares los mayores 
porcentajes corresponden al Policlínico universitario "Hermanos Cruz" de Pinar del 
Río, con un 30.43%, el municipio San Juan y Martínez con un 30.30%, y Viñales 
con un 30%. Solo un municipio no realizó indicación para esta causa.  
En el grupo con signos ultrasonográficos 5 municipios tuvieron los mayores 
porcentajes: San Luis con un 20%, Los palacios y Sandino con un 15.38%, Guane y 
el Policlínico universitario "Turcios Lima" de Pinar del Río con un 14.28%.  
En el grupo de padre portadores de un reordenamiento estructural, solo 3 
municipios indicaron DPC: Minas de Matahambre, La Palma y Consolación del Sur. 
En las indicaciones por otras causas, entre ellas ansiedad materna, estudios 
moleculares, exposición a teratógenos, etc. se indicó en un 1.24%: solo 4 
municipios realizaron este tipo de indicación. (Tabla 1)  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Tabla 1. Criterios de indicación del estudio prenatal citogenético según los 
municipios y áreas de salud de Pinar del Río, 2013.  
 
En el período analizado en Pinar del Río el 87.52% de las gestantes que se 
realizaron el diagnóstico prenatal citogenético obtuvieron resultado concluyente, 
analizándose entre 15 y 20 metafases; en 18 gestantes (3.74%) el resultado fue no 
concluyente, por solo haberse podido analizar menos de 8 metafases y 42 casos sin 
resultados, lo que representa el 8.73%, de ellos 31 no tuvieron crecimiento celular, 
8 casos se contaminaron y en 3 no se observaron metafases. Se diagnosticaron 10 
casos positivos para un 2.3% de positividad, de ellos, 9 aneuploidías y 1 
reordenamiento estructural balanceado. (Ver gráfico 1, 2, 3)  
 
Graf. 1. Total de casos según criterios de indicación.  
 
Graf. 2. Total de casos por área de salud según la edad materna avanzada entre 
35-40 años.  
 
Graf. 3. Resultados del cariotipo fetal deglosado en concluyentes, no concluyentes 
y sin resultados. 
DISCUSIÓN  
En Cuba, el diagnóstico prenatal citogenético por cultivo de células del líquido 
amniótico presenta un alto nivel de confiabilidad en sus resultados. En los últimos 
estudios realizados se ha reportado un aumento significativo de mujeres que se 
embarazan después de los 35 años de edad, aspecto que tiene igual 
comportamiento en los países desarrollados, teniendo en cuenta las políticas de 
salud encaminadas a una atención gratuita y con accesibilidad a toda la población.2, 
9,10  
Durante el periodo analizado se manifiesta la aceptación del diagnóstico prenatal 
citogenético por parte de las gestantes. Se ha demostrado que la edad materna 
avanzada constituye la principal causa de su indicación, numerosos estudios 
muestran la relación que existe entre la EMA y el riesgo de nacimiento de un niño 
SD.1, 2, 3  
En los resultados del estudio, se observó que en el período analizado el porcentaje 
de gestantes con resultados no concluyentes y sin resultados supera lo establecido 
según el "Manual de Buenas Prácticas en Citogenética", que es de un 5%.  
En cuanto a los casos positivos, los resultados son similares a estudios realizados 
en años anteriores en la provincia y a otros reportados en Cuba, donde también se 
observa una mayor prevalencia de las cromosomopatías numéricas sobre las 
estructurales. Se han diagnosticado 10 casos positivos para un 2.3% de positividad, 
donde el 90% correspondieron a trisomía 21 y el otro 10% fue una anomalía 
cromosómica estructural.1, 2,3, 10 En el diagnóstico prenatal citogenético se logró 
precisar el cariotipo fetal en las gestantes de riesgo, por lo que continúa siendo el 
DPC un importante programa en la detección precoz de cromosomopatías, 
proporcionando un punto de partida para un adecuado asesoramiento genético a la 
familia.  
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